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Uvod: Chronicka lymfocytarni leukémie (CLL) je lymfoproliferativni onemocnéni s variabilnim klinickym
pribéhem. Onemocnéni postihuje predevsim starsi populaci a v zapadnich zemich tvori témér 30%
vSech leukémii. CLL se vyznacuje pritomnosti klonalnich aberaci v patologickych B-lymfocytech, které
jsou vyznamnymi prognostickymi markery. Vzhledem k mimoradné klinické variabilité nemocnych s
CLL je doporuceno u nemocnych, ktefi jsou kandidaty cilené lécby, zvazit vySetfeni umoziujici
individudIni progndzu zpfesnit. Mezi né patfi vySetfeni genetickych aberaci fluorescenéni in situ
hybridizaci (FISH — delece 13q, 11q, 17p, trizomie 12), stanoveni mutacniho stavu genu pro variabilni
Cast tézkého retézce imunoglobulinu (IGHV) a vysetfeni mutaci genu TP53.

Cile: Stanoveni jednotlivych prognostickych marker( u pacientll s CLL s nizkym TAT, porovnani jejich
zastoupeni a jejich vyznam v progndze.

Metodika: Byly pouzity metody sangerova sekvenovani, NGS, RT-PCR a FISH.

Vysledky: Celkové bylo vysetfeno vice nez 200 pacientl s indikaci CLL. Nej¢astéjsi klonalni aberaci v
nasem souboru pacientl je delece lokusu 13914.2(44%). Druhou nejcastéjsi aberaci je trizomie
chromozomu 12 (7,5%). Zastoupeni pacientl s nemutovanym IGVH je v tomto souboru 46%. Somatické
mutace v genu TP53 byly detekovany ve 4,6% pfipadu.

Zaveér: Cetnost jednotlivych prognostickych markerd se shoduje s daty udavanymi literaturou. Analyza
somatickych mutaci v genu TP53 pomoci NGS dovoluje velmi nizkou citlivost zachytu mutované alely.
Zvoleni vhodnych metod v diagnostice CLL umoznuje dal$i moZnosti k zpfesnéni individudlni prognézy
pacienta a zrychleni doby TAT.



